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as discapacidades son un tema ante el cual la sociedad está cada día más sensibilizada. El tema 
de la igualdad para todos lleva a dar importancia a aquellos que se ven dificultados para disfrutar 
de este derecho, lo que hace que diversas entidades se preocupen por informar y fomentar la 
ayuda a los mismos. 
IMPORTANCIA  DE  LA  SORDERA  GENÉTICA 
La sordera es el defecto sensitivo más frecuente en humanos. Afecta a un 10% de la población. Este 
defecto altera el lenguaje, el habla y el desarrollo cognitivo. La mayoría de los casos presentan una 
base genética, siendo más de un 50% de los  pacientes los que la presentan por origen hereditario, 
pero aún así es necesario comprender que un desorden puede ser congénito (presente en el 
nacimiento) y no ser genético, y que hay signos de desorden genético ausentes al nacimiento.  
En la audición participan centenares de genes, y cualquier alteración de los mismos podría causar 
sordera, de ahí a la extremada complejidad de su herencia. 
EJEMPLO DE LA INVESTIGACIÓN DE LA SORDERA: 
El “INSTITUTO PARA LA INVESTIGACIÓN DE LA SORDERA DE LA UNIVERSIDAD DE MIAMI”  que tiene 
por objetivo identificar tratamiento y cura para la enfermedad,  inauguró un laboratorio genético para 
decodificar la base genética de la sordera. 
Investigadores otorrinolaringólogos de esta universidad identificaron específicamente en personas 
de la raza negra, un gen que predispone a la sordera. 
Según el doctor Xiu Liu: “Ya se sabía que la sordera era causada por las mutaciones (cambios 
genéticos) en cuatro miembros de la familia genética. Uno de ellos es responsable por casi 50 por 
ciento de los casos en los grupos étnicos caucásicos en Europa y Norteamérica. De ahora en adelante, 
todos los exámenes médicos, cuando no hay causas físicas o sintomáticas para la sordera, incluirán la 
búsqueda de la mutación genética que hemos identificado, especialmente en los afroamericanos". 
Para la investigación se usaron muestras de ADN de 126 personas, 100 individuos eran normales y 26 
eran afroamericanos sordos. Se buscaron mutaciones en el llamado gen 43 y se encontró en 4 de las 
personas sordas. 
Liu explicó que la mutación encontrada altera las interconexiones proteínicas entre células 
adyacentes, produciendo una interrupción del proceso de audición. 
L 
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NIVEL ACTUAL DE CONOCIMIENTOS 
Las células sensoriales que se encargan de transformar el sonido en impulso nervioso son las células 
ciliadas que se encuentran en el oído interno (en el órgano de Corti).  La cuestión es que sólo 
poseemos 10.000 células de este tipo, lo que podemos contrastar frente a los millones de células 
relacionadas con la recepción y transformación del estímulo en impulso de los sentidos del olfato y 
vista.   
El ápice de las células sensoriales ciliadas está bañado por la endolinfa: fluido con baja 
concentración de iones de sodio, y alta de iones de potasio. El impulso nervioso comienza cuando se 
produce una despolarización de la célula ciliada debido a la entrada de iones potasio en la célula 
ciliada por unos canales que se abren en la misma. Cualquier alteración en este proceso puede 
provocar pérdida de audición. 
Se han registrado grandes avances en la identificación de los genes causantes de sordera. Podemos 
distinguir entre sordera sindrómica (que aparece junto con otros síntomas) y aislada: 
Entre los casos de sordera sindrómica conocemos 400 aproximadamente, y de unas 20 de ellas se 
conoce el gen responsable. 
Entre los casos aislados se conocen más de 50 localizaciones cromosómicas, y se han identificado 
15 genes responsables que determinan canales iónicos, factores de transcripción, proteinas 
musculares, conexinas… *VER TABLAS. 
A pesar de la elevada heterogeneidad genética, sólo dos genes contribuyen a la mayoría de los 
casos de sordera hereditaria. En la población Mediterránea la sordera no sindrómica (aislada) se 
atribuye en gran medida al gen GJB2 que codifica para la conexina 26. 
Una sordera muy habitual es la progresiva, de aparición en edad adulta, cuya principal causa es la 
mutación del ADN mitocondrial A1555G. 
Las conexinas son imprescindibles para la transmisión del impulso nervioso: mediante el transporte 
de sustancias muy pequeñas entre células vecinas por unos canales formados por estas conexinas. En 
definitiva son proteínas que son responsables de causar la conexión física entre las células. 
Conexina 26: Su mutación estriba en la delección del nucleótido 35delG, que da lugar a una 
proteína no funcional. Datos: En España: 1 de cada 40 personas es portadora de esta mutación.  En 
Italia: 1 de cada 25 personas. 
Esta conexina puede sufrir también otras mutaciones que causan sordera. 
Mutación A1555G: Se da en aproximadamente un 50% de los casos familiares de sordera de 
aparición tardía, y en un 95% de herencia materna.  Factores que pueden contribuir al desarrollo de 
esta minusvalía: El tratamiento de una persona con esta mutación con fármacos ototóxicos, 
principalmente con antibióticos del tipo aminoglucósidos aumenta la probabilidad de aparición de 
sordera hasta un 95% a la edad de 30 años, siendo sólo de un 40% en caso de que no se trate con este 
antibiótico. 
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Entre otros factores aparecen los ambientales, y también los hay que actúan como protectores 
contra la sordera en presencia de esta mutación. 
La identificación e investigación de estos genes presentan gran importancia desde el punto de vista  
preventivo, pudiendo retrasar e incluso evitar el desarrollo de la sordera en caso de presencia de la 
mutación A1555G. 
TECNICAS PARA LA DETECCIÓN DE   MUTACIONES RELACIONADAS CON  LA  SORDERA 
Como ejemplo de ello, voy a hablar de la detección de las mutaciones del gen de la CONEXINA 26.  
Este gen se encuentra en el cromosoma 13q. Básicamente pretendemos establecer la frecuencia de 
las mutaciones “35delG y 179delT” en el gen GBJ2 que codifica para la proteína Conexina 26.   
Antes que nada conviene recordar  la función de la conexina 26 en la cóclea: Ya se ha mencionado 
que las conexinas son unas proteínas de unión tipo Gap. Actúa en la vía de transporte y reciclaje de 
potasio en el oído interno. Después de dejar las células ciliadas el potasio es recogido por las células 
de soporte del órgano de Corti y devuelto a la estría vascularis para bombearlo de regreso a la 
endolinfa. 
Es sabido que personas con mutaciones en el gen GJB2 (Cx26), muestran pérdida neuronal auditiva. 
Si la red de uniones tipo Gap es interrumpida, se rompe una vía mayor para el reciclaje del potasio. 
Mientras la escala timpánica puede ser capaz de mantener los niveles de potasio disminuidos por 
medio de difusión, si el potasio que es liberado por las células ciliadas no es removido, se aumenta el 
nivel de potasio en el espacio extracelular y resultaría en una intoxicación del órgano de Corti por el 
potasio, llevando a la pérdida de la audición. 
En cuanto a la detección de las mutaciones antes indicadas, podemos indicar que se está enfocando 
en la búsqueda de casos con sordera HEREDITARIA NO SINDRÓMICA. El primer paso es hacer una 
evaluación clínica completa que incluya valoraciones fonoaudiológica y genética en todos los 
afectados y familiares. El paso siguiente es detectar si existen o no mutaciones (35delG y 179delT) en 
el gen GJB2 responsable de sordera no sindrómica. Todo esto nos permitirá pasar a una correlación 
genotipo-fenotipo en esas familias y a la vez, determinar la frecuencia y distribución geográfica de la 
sordera no sindrómica. 
Se sabe que las mutaciones en este gen son responsables de una clase de sordera no-sindrómica 
autosómica dominante (DFNA tipo3) y otra buena parte de sorderas no-sindrómicas autosómicas 
recesivas (DNFB tipo1). Desde su descubrimiento, se han descrito diversas mutaciones en el gen, 
siendo las mas frecuentes las denominadas “35delG” y “179delT”. En la forma recesiva autosómica, se 
ha observado que este tipo de mutación suele ser homocigota en todos los individuos afectados y 
heterocigota en los padres, quienes no presentan la enfermedad. 
Varios grupos se han detenido a realizar tamizaje en diversas poblaciones para buscar mutaciones 
en el gen GJB2 en familias con sordera no-sindrómica autosómica recesiva (DFNB1). Se han reportado 
estudios en España, Italia, Pakistan e Israel, demostrándose una alta frecuencia de las dos mutaciones 
mencionadas. 
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La mutación 35del G, resulta de la deleción de un Guanina localizada en una secuencia de seis 
Guaninas consecutivas, desde el nucleótido 30 al nucleótido 35, por lo que algunos autores llaman 
esta deleción 35delG y otros 30delG. Tenemos entonces que se trata de una de las mutaciones más 
frecuentes identificadas hasta el momento en la sordera genética. Se cree que esta secuencia de seis 
Guaninas consecutivas forman un “hot spot” (sitio caliente) mutacional en donde la polimerasa se 
salta y no lee una de las guaninas, creando así una deleción. El hecho de que esta mutación haya sido 
encontrada en variadas regiones geográficas apoya también la hipótesis del “hot spot”. 
No es infrecuente encontrar entre parientes con la misma mutación en conexina 26, diferentes 
grados de pérdida de audición. La razón para esta variabilidad no es conocida, pero puede implicar 
alguna redundancia en la función de conexina 26 en el oído interno.  
CUESTIONES ACERCA DE ESTOS ESTUDIOS 
Para concluir quiero exponer ciertas preguntas en relación con el avance de la genética y el tema de 
las discapacidades: 
1) ¿Cuáles son las principales aplicaciones de los resultados de estas investigaciones? 
En principio, una mejor comprensión de los fundamentos moleculares de la audición normal y la 
sordera, que permitirá una diagnosis más precisa de la causa de la sordera en los individuos. A largo 
plazo, deberíamos ser capaces de desarrollar tratamientos más que prótesis por deterioro auditivo, y 
dar mejores consejos sobre cómo prevenir la pérdida auditiva en casos de pérdida progresiva.  
2) ¿Es posible cortar la cadena de los problemas auditivos hereditarios?  
Ciertamente es demasiado complicado. Según Kareen Steel siempre habrá personas sordas. La 
mayoría de personas con sordera genética tiene herencia recesiva, y no tiene parientes sordos, por lo 
tanto, no habría ninguna razón para hacerles pruebas para establecer si son portadores de los genes 
de la sordera. Para la sordera dominante, existen, con frecuencia, nuevas mutaciones, con lo que las 
pruebas no revelarían estas mutaciones. 
3) ¿Podrá la genética mejorar nuestra calidad de vida? 
Por supuesto, y en relación con lo dicho en la introducción el estudio de esta minusvalía está 
encaminado precisamente a mejorar esta calidad de vida para los que se ven dificultados por las 
mismas.  
Sin ir más lejos, las personas con un hijo sordo al menos quieren saber la causa de la sordera, 
incluso si no pueden hacer nada con esta información. Finalmente, es tal el poder de la genética que 
nos permitirá (y nos han permitido ya en parte) desarrollar tratamientos, especialmente para prevenir 
la progresión de la pérdida auditiva.  ● 
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1) INTRODUCCIÓN 
Ante el nuevo curso, a muchos profesores se nos ha presentado el “reto” de impartir Atención 
educativa.  
Tras la cantidad de dudas que surgen a partir de la premisa anterior, aparece la voluntad de los 
profesores de proporcionar a los alumnos materiales de calidad que les permitan observar que 
Atención educativa es una de las asignaturas más importantes ante las que se encuentran (pese a que 
no se evalúe) porque trata de formar ciudadanos y personas competentes, tolerantes y capaces de 
aprender a aprender. 
Es por esto que, mediante un hilo conductor, que será el cine (elemento con excelente resultado en 
las aulas, si se trata bien), se han elaborado algunas fichas didácticas con principios indispensables 
para la máxima optimización de algunos recursos visuales en el aula. 
El resultado final es un material de calidad  para impartir Atención educativa que seguirá el hilo 
conductor del cine. Cada película está debidamente analizada y clasificada según la etapa educativa a 
la que se destina y tiene adjunto todo el material necesario para abordarla y tratarla correctamente 
en el aula. Debido a la limitación del espacio, este artículo será fraccionado en diferentes partes, y en 
cada una de ellas incluiremos las fichas didácticas de algunas de  las películas indicadas en el apartado 
de contenidos. 
